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Судороги различной этиологии являются одним из самых частых неврологических симптомов у детей первого года жизни. Ре-
зультаты исследований последних лет показали, что в большинстве случаев судороги у младенцев имеют наследственную при-
роду. В данном обзоре рассмотрены основные группы наследственных болезней и синдромов, в симптомокомплексе которых на-
блюдаются судороги, изложены основные особенности их клинических проявлений и способы диагностики. Правильная 
и своевременная диагностика наследственной патологии помогает определить характер течения болезни и эффективность 
использования разных противоэпилептических препаратов, а также значительно повысить эффективность медико-генетиче-
ского консультирования отягощенных семей и осуществить профилактику возникновения повторных случаев заболевания.
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One of the most common neurological symptoms in children of the first year of life is seizures, the etiology of which is manifold. Investiga-
tions in recent years have shown that a significant number of infantile seizures are hereditary in nature. The review identifies the main 
groups of hereditary diseases and syndromes, in whose symptom complex convulsions are observed, outlines the main features of their clini-
cal manifestations and methods of diagnosis. Correct and timely diagnosis of hereditary pathology helps not only to determine the nature 
of the course of the disease and the effectiveness of the use of various antiepileptic drugs, but also to significantly improve the effectiveness 
of genetic counseling of burdened families and to prevent the occurrence of recurrent cases оf disease.
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Введение
Судороги – один из самых частых неврологических 
симптомов у детей первого года жизни, этиология ко-
торых разнообразна [1, 2]. По данным C. M. Eltze и со-
авт., распространенность болезней, сопровождающих-
ся судорогами в грудном возрасте, составляет 56–88 
случаев на 100 тыс. новорожденных [3]. В последние 
годы в связи с совершенствованием молекулярных 
и биохимических методов диагностики показана зна-
чимая роль генетических факторов в возникновении 
болезней с судорожным синдромом в грудном возра-
сте [4].
В зависимости от особенностей этиопатогенеза 
выделяют следующие группы наследственных болез-
ней и синдромов, в клинической картине которых 
наблюдаются судороги: 1) болезни нарушения обмена 
веществ; 2) ранние эпилептические энцефалопатии 
(РЭЭ); 3) моногенные врожденные пороки развития 
головного мозга; 4) моногенные синдромы, сопровож-
дающиеся интеллектуальным дефицитом; 5) хромо-
сомные аномалии (в том числе микроструктурные 
перестройки).
Установление этиологии наследственного заболе-
вания или синдрома в большинстве случаев является 
сложной задачей, так как требует использования раз-
ных биохимических и молекулярно-генетических ме-
тодов исследования. Однако обнаружение гена или 
хромосомной перестройки необходимо не только для 
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уточнения диагноза, определения характера течения 
заболевания и эффективности его терапевтической 
коррекции, но и для расчета риска рождения больного 
ребенка в отягощенной семье и планирования профи-
лактических мероприятий.
Цель работы – рассмотрение клинико-генетиче-
ских характеристик наиболее распространенных на-
следственных болезней и синдромов, манифестирующих 
на первом году жизни и сопровождающихся судорога-
ми, а также разработка алгоритма их диагностики.
Клинико-генетические характеристики 
наследственных болезней обмена веществ, 
сопровождающихся судорожным синдромом
Наследственные болезни обмена (НБО) – обшир-
ный класс моногенных заболеваний, насчитывающий 
около 500 нозологических форм, суммарная распро-
страненность которых составляет примерно 1:500 но-
ворожденных [5, 6]. Большинство наследственных 
дефектов метаболизма дебютирует в детском возрасте 
и в 50 % случаев сопровождается поражением цент-
ральной нервной системы. Возникновение судорож-
ного синдрома наблюдается в структуре симптомоком-
плексов более 200 нозологических форм, относящихся 
к разным классам НБО. Большинство болезней этой 
группы имеет аутосомно-рецессивный, Х-сцепленный 
рецессивный и митохондриальный типы наследо-
вания. Таким образом, эффективность генетического 
консультирования семьи, имеющей больного ребенка, 
полностью зависит от установления точного диагноза 
с верифицированным генетическим дефектом. Диаг-
ностику необходимо провести в кратчайшие сроки, 
до появления необратимых повреждений головного 
мозга, что определяется разработкой в последние годы 
специфической терапии, полностью купирующей 
клинические симптомы для отдельных нозологических 
форм эпилепсий из группы НБО, манифестирующих 
в неонатальном периоде.
К ним относятся 4 генетических варианта гипомаг-
ниемии, пиридоксинзависимые судороги и недоста-
точность биотинидазы. К возникновению гипомагние-
мии приводят мутации в 4 генах, продукты которых 
осуществляют абсорбцию магния в кишечнике или 
реабсорбцию магния в почечных канальцах, к разви-
тию пиридоксинзависимых судорог – мутация в гене 
ALDH7A1, кодирующем фермент семейства альдегид-
фосфат дегидрогеназ. Недостаточность этого фермен-
та приводит к накоплению пиперидин-6-карбомилата, 
инактивирующего пиридоксальфосфат. Внутривенное 
введение препаратов магния при наследственных ги-
помагниемиях или пиридоксальфосфата при пиридок-
синзависимых судорогах полностью купирует симпто-
мы и предотвращает их повторное возникновение. 
При отсутствии адекватного лечения формируется 
мышечная гипотония, возникают задержка темпов 
психомоторного развития и судорожный синдром. 
Эффективное лечение разработано и для наследствен-
ного дефицита биотинидазы – заболевания с аутосомно-
рецессивным типом наследования. Ферментная диаг-
ностика этого заболевания включена в программу 
неонатального скрининга во многих странах мира [7], 
однако в нашей стране не проводится. Дефицит био-
тинидазы чаще всего манифестирует в младенческом 
возрасте или у детей раннего возраста с прогрессиру-
ющим нарастанием неврологической симптоматики 
(атаксия, судороги, интеллектуальная недостаточ-
ность) и иными проявленими (экзантема, алопеция, 
иммунодефицит). Наличие болезни можно заподоз-
рить при проведении тандемной масс-спектрометрии. 
В биохимическом профиле отмечаются повышение 
уровней лактата, аланина, карнитина и гипераммоне-
мия. Однако метаболические изменения могут быть 
неоднозначными и даже противоречивыми. Важным 
диагностическим критерием является ферментная 
диагностика с определением активности биотинидазы. 
Назначение биотина в дозировке от 5 до 40 мг/сут 
полностью купирует симптомы заболевания.
При других НБО из группы лизосомных болезней 
накопления, нарушения гликозилирования дистрогли-
канов, митохондриальных болезнях, обусловленных 
мутациями как в ядерном, так и митохондриальном 
геноме, а также при органических ацидуриях, наруше-
нии цикла синтеза мочевины или минерального обме-
на, могут возникать фармакорезистентные судороги, 
сопровождающиеся очаговой неврологической симп-
томатикой, умственной отсталостью и поражением 
висцеральных органов в ряде случаев. Патогенез раз-
вития эпилепсии при рассматриваемых нейрометабо-
лических состояниях чаще всего связан с дефицитом 
фермента, обусловленного мутациями в кодирующем 
гене, что приводит к накоплениям метаболитов, пред-
шествующих ферментативному блоку, оказывающих 
токсичное действие на клетки разных органов, вызывая 
их гибель. Поражаться может как один орган-мишень, 
так и несколько органов или систем, в том числе цен-
тральная и периферическая нервные системы, скелет-
но-мышечная система, сердце, печень, поджелудочная 
железа и даже кожа.
Дебют клинических проявлений может приходить-
ся на разные месяцы первого года жизни и даже 
на внутри утробный период. Возраст манифестации 
нередко играет важную диагностическую роль. Так, 
при некоторых болезнях (глутаровая ацидурия 2-го типа, 
недостаточность очень длинноцепочечной ацил-КоА-
дегидрогеназы, орнитинтранскарбамилазы и карбамил-
фосфат синтетазы) метаболические изменения прояв-
ляются сразу после рождения. При других состояниях 
(изовалериановая, метилмалоновая, пропионовая 
ацидемия, некетотическая гиперглицинемия, цитрул-
линемия, аргининосукцинатная ацидурия) симптомы 
появляются спустя несколько дней после рождения. 
Ново рожденные с метаболическими нарушениями 
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могут иметь дизморфичные черты, что требует диффе-
ренциальной диагностики с хромосомными или моно-
генными синдромами. Например, при пропионовой 
и метилмалоновой ацидемии, множественной недо-
статочности ацил-КоА-дегидрогеназ, пероксисомных 
нарушениях особенности фенотипа отмечаются с ро-
ждения. При некоторых заболеваниях могут иметь 
место пороки развития мозга, например кортикальная 
дисплазия при синдроме Цельвегера, гипоплазия мо-
золистого тела при некетотической гиперглицинемии.
Необычный запах кожи, волос, ушной серы 
или мочи часто является характерным признаком ме-
таболического нарушения. Например, запах «потных 
ног» встречается при глутаровой ацидурии 2-го типа 
и изовалериановой ацидемии, «жженого сахара» – при 
болезни с запахом мочи кленового сиропа, «кошачьей 
мочи» – при множественной карбоксилазной недоста-
точности. При дифференциальной диагностике может 
помочь офтальмологический осмотр, например для 
диагностики пероксисомных заболеваний и ганглио-
зидозов. Так, наличие катаракты характерно для ризо-
мелической точечной хондродисплазии, пигментная 
дегенерация сетчатки – для синдрома Цельвегера, 
наличие на глазном дне симптома «вишневой косточ-
ки» – для GM2-ганглиозидоза.
Нарушения митохондриального окисления жир-
ных кислот обычно проявляются гепатоспленомега-
лией, миопатией и кардиомиопатией. Судорожный 
синдром при этом связан с гипогликемией [8, 9].
Необходимо иметь в виду, что для многих НБО 
характерны острые метаболические кризы, которые 
часто протекают под маской нейроинфекции (менинго-
энцефалита) или провоцируются инфекционными 
заболеваниями, что затрудняет их дифференциальную 
диагностику [10].
Диагностика НБО может осуществляться на 3 уров-
нях. Первый – биохимический, основанный на опре-
делении количества метаболитов нарушенных реакций. 
Диагностика осуществляется с помощью тандемной 
масс-спектрометрии и высокожидкостной хромато-
графии органических кислот и газовой хроматогра-
фии/масс-спектрометрии мочи. С использованием это-
го метода диагностируют основные нозологические 
формы аминоацидопатий, органических ацидурий 
и болезней нарушения бета-окисления жирных кислот. 
Достоинством исследования является низкая стои-
мость и быстрота выполнения, но при этом необходимо 
помнить, что маркеры могут обладать низкой специ-
фичностью. Второй уровень – исследование активнос-
ти определенного фермента или группы ферментов. 
Третий – ДНК-диагностика, направленная на поиск 
мутаций в генах. По возможности ДНК-анализ должен 
проводиться во всех случаях, даже если диагноз не вы-
зывает сомнений. Это необходимо для установления 
генетического дефекта с последующим проведением 
дородовой диагностики в случае наступления беремен-
ности в данном браке. Основными недостатками 
ДНК-анализов являются длительность их выполне-
ния, высокая стоимость и достаточно часто – необхо-
димость применения мультигенных исследований.
Существенную помощь в планировании алгоритма 
проведения специфических диагностических тестов 
при НБО могут оказать и традиционные лабораторные 
анализы крови, мочи, ликвора, которые выполняются 
в условиях обычного стационара. Изменения в стан-
дартных биохимических анализах часто неспецифич-
ны, но могут быть патогномоничными для определен-
ной группы болезней. Результаты анализов позволяют 
предположить наследственное заболевание с НБО 
и оптимизировать назначение спе цифических биохи-
мических и молекулярно-генети ческих исследований. 
Определение кислотно-основного состава крови (вклю-
чающем уровень рН), уровней глюкозы, аммония, 
лактата, кетонов мочи и печеночного профиля пред-
ставляет собой базовую информацию для дальнейше-
го диагностического поиска.
Определение уровня сахара крови является одним 
из самых важных тестов в неонатологии [11]. Гипогли-
кемия (уровень глюкозы крови <2,4 Ммоль/л) – частое 
нарушение в неонатальном периоде – приводит к по-
ражению белого вещества головного мозга. Гипо-
гликемия может встречаться в 1-е сутки жизни при 
гестационном сахарном диабете у матери, нарушении 
адаптации, особенно у недоношенных детей, гипер-
синсулинизме или гипопитуитаризме, а также у детей 
с моногенными наследственными болезнями при ор-
ганических ацидуриях, нарушении бета-окисления 
жирных кислот, дефектах кетолиза, дефектах дыха-
тельной цепи митохондрий, а также при некоторых 
наследственных синдромах (например, при синдроме 
Беквита–Видемана).
Наличие у ребенка гипогликемии требует опреде-
ления уровней кетоновых тел и лактата. Лактатацидоз 
с гипогликемией характерны, прежде всего, для мито-
хондриальных болезней, обусловленных мутациями 
в генах как митохондриального, так и ядерного генома. 
Кроме того, полезным тестом для диагностики недо-
статочности ферментов митохондрий (пируватдеги-
дрогеназы, пируваткарбоксилазы и цитохрома с-окси-
дазы) может быть определение соотношения лактата 
к пирувату.
Еще одним важным тестом при подозрении на ме-
таболическое нарушение является оценка уровня аммо-
ния в крови. Его повышение приводит к необратимому 
повреждению центральной нервной системы. Этот 
показатель обычно существенно повышен при наруше-
ниях цикла мочевины и органических ацидуриях. Две 
последние группы заболеваний дифференцируют путем 
определения уровня рН: при выявлении респираторно-
го алкалоза можно думать о нарушении цикла мочеви-
нообразования [12], в то время как метаболический 
ацидоз характерен для органических ацидурий [13].
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Кетоз с гипогликемией встречаются при изовале-
риановой, пропионовой и метилмалоновой ацидуриях. 
При этом нужно не забывать о том, что провоцируемая 
экзогенными факторами надпочечниковая недоста-
точность, сепсис и обезвоживание могут иметь анало-
гичные лабораторные показатели.
При наследственных периксисомных болезнях 
с манифестацией в грудном возрасте появлению судо-
рог могут предшествовать выраженные нарушения 
функции печени, мышечная гипотония, трудности 
вскармливания. Часто дети погибают в первые месяцы 
жизни. В качестве первого диагностического теста 
болезней этой группы необходимо определять концен-
трации очень длинноцепочечных жирных кислот.
Среди лизосомных болезней накопления судорож-
ный синдром чаще всего возникает при нейрональных 
цероидных липофусцинозах [14, 15]. Это генетически 
гетерогенная группа болезней, включающая 13 гене-
тических вариантов. Заболевания часто манифестиру-
ют с развития полиморфных судорог (генерализован-
ных тонико-клонических, миоклонических), атрофии 
зрительных нервов и глухоты. Прогрессирование бо-
лезни происходит достаточно быстро, судороги ста-
новятся резистентными к терапии, развиваются моз-
жечковые расстройства. При магнитно-резонансной 
томографии (МРТ) головного мозга у подавляющего 
большинства пациентов обнаруживают диффузную 
кортикальную и субкортикальную атрофию вещества 
головного мозга и мозжечка, а также повышение ин-
тенсивности магнитно-резонансного (МР) сигнала 
в перивентрикулярном белом веществе и снижение 
интенсивности сигнала в области базальных ганглиев 
и таламуса.
МРТ головного мозга может быть информативна 
при диагностике НБО из группы лизосомных болезней 
накопления, пероксисомных болезней, а также для об-
наружения пороков развития мозга и гипоксически-
ишемических поражений. При большинстве других 
НБО изменения при МР-спектроскопии оказываются 
неспецифичными [16].
При проведении дифференциальной диагностики 
НБО в грудном возрасте следует учитывать, что мета-
болические расстройства могут возникать в результате 
гипоксических и ишемических поражений мозга 
и у недоношенных детей вследствие незрелости струк-
тур головного мозга и минерального обмена, которые 
эффективно купируются при своевременном лечении.
Ранние эпилептические энцефалопатии
Моногенные варианты РЭЭ – группа тяжелых форм 
эпилепсий, манифестирующих с рождения до 1-го года 
жизни. Сегодня известно более 50 моногенных вари-
антов этой группы заболеваний [17, 18], большинство 
из которых являются каналопатиями, связанными 
с нарушением функции ионных (натриевых и калиевых) 
и лигандзависимых (гамма-аминомасляная кислота) 
каналов нейронов коры головного мозга [19]. Судоро-
ги, как правило, возникают без видимой причины, 
но в ряде случаев провоцируются гипертермией. Про-
грессирование судорог приводит к выраженной задер-
жке психомоторного развития и появлению очаговой 
неврологической симптоматики в виде мышечной 
гипотонии, сменяющейся спастикой, атаксии, диски-
незии. При МРТ головного мозга выявляют неспеци-
фические признаки атрофических процессов в мозжеч-
ке и больших полушариях, гипоплазия мозолистого 
тела и увеличение размеров всех четырех желудочков. 
На электроэнцефалограмме (ЭЭГ) регистрируется 
паттерн «вспышка–угнетение». В 75 % случаев РЭЭ 
трансформируются в синдром Веста, и тогда на ЭЭГ 
появляется специфическая гипсаритмия. Все состоя-
ния из этой группы характеризуются тяжелым про-
грессирующим течением судорог, резистентных к те-
рапии антиконвульсантами. Считается, что самый 
частый тип РЭЭ, на долю которого приходится более 
50 % всех случаев моногенных РЭЭ, – синдром Драве 
(РЭЭ 6-го типа), обусловленный мутациями в гене 
SCN1A [20]. Дифференцировать генетические вариан-
ты РЭЭ на клиническом этапе крайне сложно. Про-
гноз почти всегда неблагоприятный. Даже если удается 
добиться краткосрочной ремиссии судорог, у ребенка 
сохраняется грубая задержка психоречевого развития.
Доброкачественные неонатальные судороги 
и фебрильные судороги
В грудном возрасте манифестируют также 3 гене-
тических варианта доброкачественных моногенных 
судорог с аутосомно-доминантным типом наследова-
ния, обусловленных мутациями в генах двух К+- и од-
ного Na+-каналов нейронов коры головного мозга. 
Афебрильные фокальные клонические или генерали-
зованные тонико-клонические судороги возникают 
на 2–8-й день жизни и не сопровождаются появлени-
ем очаговой неврологической симптоматики. На ЭЭГ 
не регистрируется эпиактивность, психомоторное 
развитие не страдает. Судороги самостоятельно про-
ходят к 12-му месяцу.
Относительно доброкачественным течением ха-
рактеризуются и наследственные фебрильные судоро-
ги [21, 22]. Они возникают в возрасте от 5 мес при по-
вышении температуры тела и отсутствии инфекции 
и травм головного мозга, могут самопроизвольно ис-
чезать к 6 годам или переходить в генерализованные 
тонико-клонические судороги. Психомоторное развитие 
ребенка, как правило, не страдает. Сегодня идентифи-
цированы 6 генов, ответственных за возникновение феб-
рильных судорог и еще 6 генов только картированы [23].
Моногенные синдромы, сопровождающиеся судорогами
Известно более 50 наследственных моногенных 
синдромов, сопровождающихся эпилепсией. Чаще 
всего судороги возникают у больных с синдромами 
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Ретта, Айкарди–Гутьереса, Смита–Лемли–Опица, Ко-
эна и др. [24, 25]. Большинство детей с моногенными 
синдромами имеют характерный фенотип, и установ-
ление диагноза в этом случае несложно. Некоторые 
синдромы встречаются крайне редко и представлены 
лишь единичными описаниями в литературе. Слож-
ность возникает в случаях, когда фенотип ребенка 
соответствует одновременно нескольким клинически 
схожим заболеваниям, и тогда дифференциальная 
диагностика возможна только с помощью ДНК-иссле-
дования. К тому же клиницист может столкнуться 
с трудностями верификации нозологической формы 
на клиническом этапе у недоношенных детей в связи 
с неполностью сформированным фенотипом.
Появление судорог в грудном возрасте описано 
также при 40 генетических вариантах изолированной 
моногенной умственной отсталости [26, 27], которая 
возникает без видимой причины и не сопровождается 
задержкой темпов раннего моторного развития, оча-
говой неврологической симптоматикой и поражением 
внутренних органов.
Моногенные врожденные пороки развития  
головного мозга
Причиной эпилепсии у детей раннего возраста 
могут быть врожденные пороки развития головного 
мозга, такие как микроцефалия, голопрозэнцефалия, 
лиссэнцефалия, кортикальная дисплазия, гидроцефа-
лия, порэнцефалия, часть из которых имеют моноген-
ную природу. Идентифицированы 18 генетических 
вариантов микроцефалии, 11 вариантов голопрозэн-
цефалии, 11 вариантов лиссэнцефалии и 8 вариантов 
кортикальной дисплазии [28, 29].
Диагностика этих пороков развития проста и осно-
вывается на анализе результатов проведения МРТ го-
ловного мозга. Однако установление генетического 
варианта является сложной задачей в связи с сущест-
вованием генетической гетерогенности.
Хромосомные синдромы, сопровождающиеся 
судорогами
Многие хромосомные нарушения, в том числе 
микроструктурные, ассоциированы с врожденными 
пороками развития головного мозга, которые могут 
приводит к возникновению судорог. К настоящему 
времени описаны более 500 хромосомных аномалий, 
ассоциированных с нарушением ЭЭГ-паттерна и су-
дорогами [30]. Дети с хромосомными синдромами 
часто рождаются с небольшой массой тела и множест-
венными малыми аномалиями развития и/или поро-
ками развития 2 и более органов или систем. Задержка 
развития обычно отмечается с рождения и часто со-
провождается мышечной гипотонией. При некоторых 
хромосомных перестройках можно выделить характер-
ный фенотип, например при делеции короткого плеча 
хромосомы 4 (синдром Вольфа–Хиршхорна), микро-
делеции короткого плеча хромосомы 17 (синдром 
Миллера–Дикера), микроделеции длинного плеча 
хромосомы 15 (синдром Ангельмана) [31–33], но 
в большинстве случаев фенотип неспецифичен. Ве-
рифицировать хромосомную патологию можно цито-
генетическим методом, но при малых размерах дис-
баланса необходимо проведение молекулярного 
кариотипа (хромосомного микроматричного анализа). 
Лечение эпилепсии при хромосомной патологии 
симптоматическое.
Заключение
Таким образом, причины возникновения судорог 
в грудном возрасте многообразны. Однако необходимо 
учитывать тот факт, что значимый процент случаев 
заболевания имеет наследственную природу и для их 
диагностики требуется использовать специфические 
биохимические и молекулярно-генетические методы 
исследования. В ряде случаев дальнейшая тактика 
лечения может зависеть от установленного диагноза, 
особенно при некоторых врожденных дефектах мета-
болизма, для которых разработана эффективная пато-
генетическая терапия. В проведении генетического 
обследования нуждаются все дети с резистентной 
к терапии эпилепсией, особенно если дебюту судорож-
ного синдрома предшествовал период нормального 
развития. Помимо ЭЭГ-мониторинга выполняют МРТ 
головного мозга для исключения врожденных пороков 
развития. Кроме рутинного анализа крови и мочи 
с определением уровня кетонов показан биохимиче-
ский анализ крови с оценкой уровней глюкозы, пече-
ночных ферментов, щелочной фосфатазы, креатинки-
назы, церулоплазмина, лактата, аммиака и электролитов 
(кальция, магния, меди). Одновременно выполняют 
тандемную масс-спектрометрию крови и мочи в целях 
определения концентрации органических кислот. 
При подозрении на пероксисомные болезни анализи-
руют уровень очень длинноцепочечных жирных кис-
лот, а на болезни нарушения гликозилирования дис-
трогликанов – уровни ферритинов и трансферинов. 
Если биохимический дефект установлен, диагноз 
подтверждается молекулярно-генетическими метода-
ми, направленными как на анализ мутации в отдель-
ных генах, так и на проведение мультигенного иссле-
дования. В настоящее время разработан и активно 
внедряется в практику генетиков и неврологов метод 
секвенирования нового поколения, который позволя-
ет выполнять одновременный анализ мутаций в не-
скольких сотнях или даже тысячах генов. Возможно 
проводить секвенирование экзонов всех известных 
на сегодняшний день генов, ответственных за возник-
новение заболеваний определенной группы (напри-
мер, НБО) или тех, в симптомокоплекс которых вхо-
дит конкретный синдром (например, судороги). 
Использование этого метода позволяет существен-
но снизить временны^е и экономические затраты 
41
Лекции и обзоры
Нервно-мышечные БОЛ Е З Н И
Neuromuscular DISEASES 3’
20
17
ТО
М
 7 
 VO
L. 
7
на диагностику отдельных моногенных заболеваний 
и тем самым повысить ее эффективность.
При подозрении на наличие у ребенка хромосом-
ной патологии диагностический поиск можно начать 
с исследования кариотипа с использованием диф-
ференциального окрашивания хромосом. Однако от-
сутствие патологии при проведении стандартного 
цитогенетического анализа не позволяет полностью 
исключить диагноз. Это связано с тем, что значитель-
ное число хромосомных перестроек представлены 
микроделециями и микродупликациями, размер кото-
рых не превышает 10 млн пар нуклеотидов. Обнаружить 
такую перестройку можно только при выполнении 
мо лекулярного кариотипирования (хромосомного ми-
кроматричного анализа).
Таким образом, уточнение диагноза ребенку с мла-
денческой эпилепсией позволит прогнозировать харак-
тер течения заболевания, своевременно начать патогене-
тическую терапию (если таковая разработана), повысить 
эффективность медико-генетического консультирова-
ния, направленного на профилактику возникновения 
повторных случаев заболевания в отягощенной семье.
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